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 Streszczenie 
Cel pracy: Ocena wyników badań cytogenetycznych u płodów z poszerzeniem przezierności karkowej (NT) 
oraz określenie zależności między grubością NT i obecnością współistniejących nieprawidłowości w badaniu 
ultrasonograficznym płodu a wynikiem kariotypu. 
Materiał i metody: Analizą objęto 121 płodów z ciąż pojedynczych, u których stwierdzono poszerzenie 
NT.  U wszystkich płodów dokonano oceny kariotypu w następstwie wykonanej amniopunkcji. Wyniki badań 
cytogenetycznych u płodu analizowano dla całej badanej grupy oraz oddzielnie w odniesieniu do poszczególnych 
wartości NT: 1) poszerzenie NT, ale nie przekraczające 3,5mm, 2) od 3,5 do 4,4mm, 3) 4,5 do 5,4mm, 4) 5,5-
6,4mm, oraz 5) ≥ 6,5mm.  
Wyniki: Nieprawidłowy wynik kariotypu uzyskano u 41 spośród 121 badanych płodów, czyli u 33,9%. Najczęściej 
stwierdzaną aberracją chromosomową była trisomia 21. Odsetek aberracji chromosomowych u płodów 
w całej badanej grupie wzrastał wraz ze stopniem poszerzenia NT i wyniósł 15,9% u płodów z poszerzeniem 
NT nieprzekraczającym 3,5mm i 54,5% u płodów z wartością NT ≥6,5mm. Nieprawidłowy kariotyp stwierdzono 
u 54,5% płodów, u których wykazano inne, poza poszerzeniem NT, nieprawidłowości anatomiczne w badaniu 
ultrasonograficznym.
Wnioski: 
1.  Około 65% płodów z poszerzeniem przezierności karkowej ma prawidłowy kariotyp. 
2.  Odsetek nieprawidłowych wyników kariotypu u płodów wzrasta wraz z wartością NT. 
3.  Ocena ultrasonograficzna płodu wykonywana pomiędzy 11 a 13+6 tygodniem ciąży i  ukierunkowana na 
wykrywanie chorób genetycznych płodu powinna obejmować, poza badaniem markerów ultrasonograficznych 
trisomii w I trymestrze ciąży, wstępną ocenę anatomii płodu, w tym narządów wewnętrznych. 
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Mając	 świadomość	 dużej	 przydatności	 pomiaru	 grubości	
























Foundation (FMF)	 [3].	 Poszerzeniem	 przezierności	 karkowej	
określano	 każdy	 wynik	 pomiaru	 NT	 powyżej	 95	 centyla	 dla	









5)		 ≥6,5mm	 (ekstremalne	 poszerzenie	 przezierności	 kar-
kowej).	



















Objectives: The analysis of karyotypes in fetuses with increased nuchal translucency (NT) and the assessment of 
correlations between NT thickness, presence of other fetal anomalies and the result of karyotype.
Material and methods: The study was conducted among 121 singleton fetuses with increased NT thickness. In 
all fetuses the karyotype was assessed following amniocentesis.  
The results of karyotypes were analyzed in the whole studied group, as well as in specific subgroups of patients 
according to NT value: 1) increased NT, but not exceeding 3,5mm, 2) 3,5-4,4mm, 3) 4,5-5,4mm, 4) 5,5-6,4mm, 
and 5) ≥6,5mm.
Results: Abnormal results of the karyotype were found in 41 out of 121 fetuses (33,9%). The most common 
aberration was trisomy 21. A percentage of abnormal fetal karyotypes increased with the degree of NT thickening 
and was 15,9% in fetuses with increased NT which did not exceed 3,5 mm and 54,5% in fetuses with NT ≥6,5 
mm. The abnormal karyotype was diagnosed in 54,5% of fetuses with increased NT and other abnormalities found 
in ultrasound.
Conclusions: 
1.  Around 65% of the fetuses with an increased NT have normal karyotype. 
2.  A percentage of abnormal karyotypes in fetuses increases with the degree of NT thickening. 
3.  An ultrasound finding of an increased NT and other abnormalities in a fetus is associated with higher risk of 
chromosomal aberrations in comparison to cases when there is only an increased nuchal translucency.  
 
 Key words: fetus/ ultrasound/ nuchal translucency/ karyotype/ amniocentesis /   
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wyższy	 odsetek	 nieprawidłowości	 chromosomowych	 (54,5%)	
stwierdzono	w	grupie	 płodów	 	 z	 ekstremalnym	poszerzeniem	
NT.	Trisomia	21	 stanowiła	 	 41,7%	z	nich,	 trisomia	18	–	25%,	
monosomia	45X	–	16,7%,	a	triploidia	i	trisomia	13	pary	–	8,3%.	
Z	kolei,	 u	płodów	z	 	 najmniejszego	 stopnia	poszerzeniem	NT	
(95	centyl	–	3,4mm),	gdzie	odsetek	aberracji	chromosomowych	
był	 najniższy	 (15,9%),	 stwierdzono	 dwie	 niezwykle	 rzadkie	
aberracje	tzn.	podwójną	trisomię	(48,XXY,+18)	oraz	tetrasomię	
X	(48XXXX).	
Wyniki	 badań	 cytogenetycznych	w	 zależności	 od	 stopnia	
poszerzenia	przezierności	karkowej	przedstawiono	w	tabeli	II.
U	22	spośród	121	płodów	stwierdzono	w	badaniu	ultraso-
nograficznym	 inne,	 poza	 poszerzeniem	NT,	 nieprawidłowości	




















Całkowity	 odsetek	 aberracji	 chromosomowych	 u	 płodów	
z	poszerzeniem	NT	 i	 innymi	nieprawidłowościami	 stwierdza-
nymi	w	badaniu	ultrasonograficznym	był	wyższy	od	częstości	
























NT	 i	 nieprawidłowym	kariotypem	 stanowią	 trisomie	 21	pary,	
około	20-25%	trisomie	18	pary,	a	trisomia	13	pary,	monsomia	
45X	i	triploidia	po	około	10%.
W	odniesieniu	do	 rokowania	 co	do	dalszych	 losów	płodu	
z	poszerzeniem	NT	niezwykle	ważny	 jest	stopień	poszerzenia	
przezierności	 karkowej.	W	 badaniach	własnych	 potwierdzono	





Największe	 ryzyko	 aberracji	 chromosomowej	 występuje	






















Tabela I. Liczba i typ aberracji chromosomowych u płodów z poszerzeniem 
przezierności karkowej.
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NT (mm) Liczba Prawidłowy kariotyp (%) Nieprawidłowy kariotyp (%)(poszczególne aberracje chromosomowe) 
95 centyl – 3,4 mm 44 84,1 15,9
Trisomia 21 -28,5%
Trisomia 18 - 14,3%
Triploidia - 14,3%
Tetrasomia X - 14,3%
Podwójna trisomia (48,XXY,+18) -14,3%
Mozaikowość 45X - 14,3%
3,5-4,4 mm 34 64,7 35,3
Trisomia 21 - 50%
Trisomia 18 -33,3%
Trisomia 13 - 8,3%
Triploidia - 8,3%
4,5-5,4 mm 11 54,6 45,4
Trisomia 21 - 40%
Trisomia 13 - 20%
45X – 20%
46 XX (der 18) - 20%
5,5-6,4 mm 10 50,0 50,0
Trisomia 21 - 80%
Trisomia 18 - 20%
≥ 6,5mm 22 45,5 54,5
Trisomia 21 - 41,7%
Trisomia 18 - 25%
45X - 16,7%
Trisomia 13 -  8,3%
Triploidia - 8,3% 
Razem 121 66,1 33,9
Tabela II. Wyniki badań cytogenetycznych u płodów w zależności od stopnia poszerzenia przezierności karkowej. 
Płód Wynik kariotypu
Wynik badania ultrasonograficznego
NT (mm) Inne nieprawidłowości anatomiczne 
1 trisomia 21 6,5 brak kości nosowej 
2 trisomia 21 6,0 brak kości nosowej
3 trisomia 21 4,0 wada serca (AVC)
4 trisomia 21 4,3 wada serca (AVC)
5 trisomia 21 4,0 brak kości nosowej, jelita hiperechogenne
6 trisomia 18 6,0 brak kości nosowej
7 trisomia 18 4,0 przepuklina sznura pępowinowego
8 triploidia 69XXX 7,0 IUGR, mikrognatia, jelita hiperechogenne
9 triploidia 69XXY 3,9 obrzęk uogólniony
10 trisomia 13 4,0 holoprosencefalia
11 monosomia 45X 7,0 nieprawidłowy przyczep płodowy pępowiny
12 podwójna trisomia 
48XXY +18
3,2 przepuklina oponowo-rdzeniowa
IUGR – wewnątrzmaciczne ograniczenie wzrastania płodu
AVC – wspólny kanał przedsionkowo-komorowy
Tabela III. Charakterystyka płodów z nieprawidłowym wynikiem kariotypu, u których stwierdzono poszerzenie NT i inne nieprawidłowości anatomiczne. 
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grupie	 jest	 bardzo	 zbliżony	do	 rezultatu	badań	Bilardo	 i	wsp.	
[2]	oraz	nieco	niższy	od	wyniku	zaobserwowanego	przez	Scotta	





37,1%	płodów	 z	 ekstremalnym	poszerzeniem	NT.	Prawie	 jed-
nakowe	wyniki	uzyskane	w	tym	zakresie	w	naszej		pracy	oraz	







nie	 poszerzenia	 przezierności	 karkowej	 u	 płodu	w	więcej	 niż	
połowie	przypadków	wiąże	się	z	urodzeniem	zdrowego	dziecka	
[2].	 Dane	 te	 są	 jeszcze	 bardziej	 pozytywne	 gdy	 stwierdzamy	


















tomią	 płodu	 stwierdzoną	w	 badaniu	 ultrasonograficznym,	 był	
prawidłowy.
Nie	 było	 zaskoczeniem	 stwierdzenie	 w	 badaniach	 włas-
nych	wyższego	odsetka	aberracji	chromosomowych	u	płodów,	
u	 których	 obserwowano	 zarówno	 poszerzenie	 przezierności	
karkowej,	jak	i	inne	nieprawidłowości	anatomiczne,	niż	w	tych	
przypadkach	gdzie	wykazano	jedynie	poszerzenie	NT.	Dziwić	
może	 jedynie	 brak	 znamiennej	 statystycznie	 różnicy.	Wynika	
to,	według	naszej	opinii,	ze	stosunkowo	małej	liczebności	grup,	
zwłaszcza	 tej	obejmującej	płody	z	poszerzeniem	NT	 i	 innymi	
























w	 I	 trymestrze	 ciąży,	 wstępną	 ocenę	 anatomii	 płodu,	
w	tym	narządów	wewnętrznych.	
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